orphanet

:: Porfirias hepaticas agudas

Consulte también la guia de actuacion de emergencia para las porfirias cutdneas

Sinénimos:
Porfiria Aguda Intermitente (PAI), Coproporfiria Hereditaria (CH), Porfiria Variegata (PV).

Definicion:

Las porfirias son enfermedades metabdlicas monogénicas y autosémicas vinculadas cada una a
un déficit de una de las enzimas de la biosintesis del grupo hemo. Las porfirias agudas con
sintomatologia algica abdominal y/o neuropsiquiatrica originan situaciones de urgencia
graves e incluyen:

- La Porfiria Aguda Intermitente (PAI).

- La Coproporfidia Hereditaria (CH).

- La Porfiria Variegata (PV).

La PV y la CH pueden presentar una sintomatologia mixta cutanea y/o neuropsiquiatrica.

Para saber mas:
Consultar la ficha en Orphanet

Menu
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Ficha para los servicios de ambulancias
Paciente afectado por una porfiria hepatica

Descargue el formulario de la requlacion en formato PDF (boton derecho)
Sinénimos
e Porfiria aguda intermitente, coproporfiria hereditaria, porfiria variegata
Mecanismo
e Déficit de una enzima que interviene en la sintesis del hemo
Situaciones de urgencia
e Sindrome doloroso abdominal, trastornos psiquiatricos, trastornos motores
e A veces: Hematuria: (orina en vino de Oporto) taquicardia, hipertensién arterial,
hipersudoracion
Tratamientos frecuentemente prescritos alargo plazo

e Sintratamiento de fondo

Precauciones

e - Medicamentos contraindicados: Listados en www.porphyria-europe.com y www.drugs-
porphyria.org

e - Desconfiar de los signos neuroldgicos incluso minimos (gravedad), de trastornos
hidroelectroliticos

e - Segun las fuentes (sitios de Internet oficiales), las listas de medicamentos autorizados,
inciertos o contraindicados no se pueden superponer

Particularidades de la atencion médica pre-hospitalaria

Sin urgencia vital excepto en caso de riesgo hematolégico o hepético

Contraindicacion: barbitaricos, etomidata, ketamina, sulfamidas, fotosensibilizantes, etc.
Medicamentos autorizados: morfina, fentanil, midazolam, succinilcolina, vecuronio, atracurio
Sin tratamiento especifico antes de la hospitalizacion

Derivacion: servicio de urgencias, reanimaciéon en caso de signos neuroldgicos

Para saber mas

www.orphanet-urgences.fr
www.porphyria-europe.com
www.porphyrie.net
www.drugs-porphyria.org

Recomendaciones para las urgencias hospitalarias

Situaciones de urgencia

Sindrome doloroso abdominal
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Evocar una crisis de porfiria hepética aguda ante un episodio doloroso abdominal intenso inexplicado:
dolores intensos, de evolucibn continua o paroxistica, difusos, sin localizacion predominante,
asociados a dolores lumbares o a irradiaciones hacia los miembros inferiores, nduseas y vomitos
gue pueden provocar trastornos hidroelectroliticos importantes, y un estrefiimiento tenaz alternado, a
veces, con episodios de diarrea. En 80% de los casos, se trata de una mujer joven de entre 15y 45
afios y a menudo en periodo premenstrual. A veces se puede constatar mialgia, taquicardia, HTA e
hipersudoracién, ocasionadas por una afeccion del sistema nervioso neurovegetativo.

Sindrome psiquiatrico

Es extremadamente polimorfo: puede limitarse a trastornos del estado de animo (irritabilidad,
emotividad, un sindrome depresivo y sobre todo una mayor ansiedad). Mas raramente se transforma
en un cuadro psiquiatrico agudo (alucinaciones auditivas o visuales, desorientacion, estado de
confusion, arranques de delirio).

Sindrome neuroldgico

Raramente inaugural, la afeccion neuroldgica es con mas frecuencia desencadenada o agravada por
terapéuticas inadaptadas, administradas en ausencia de diagnéstico. El sindrome neurolégico es muy
heterogéneo y puede afectar los sistemas nerviosos periférico y/o central : paralisis que constituyen
el rasgo dominante (paresias discretas de un pequefio grupo muscular (tales como los extensores de
los dedos centrales de la mano similar a la paralisis saturnina) o paralisis ascendentes), debilidades
ascendentes de los miembros con trastornos sensitivos subjetivos intensos y amiotrofia); mialgias,
paresias, crisis convulsivas frecuentemente vinculadas a una hiponatremia frecuentemente
vinculadas a una hiponatremia que evoca un SIADH y a menudo tratadas con barbitdricos (moléculas
porfirinogénicas por excelencia). Cualquier alteraciéon del sistema nervioso implica la
hospitalizacion en servicio de reanimacion, ya que estas manifestaciones pueden ser fatales
(afeccion bulbar, paralisis respiratoria) o conllevar riesgos de secuelas motrices graves.

. Medidas diagndsticas de urgencia
o  Confirmar el diagnoéstico:

= Busqueda en el servicio de urgencias de una elevacion en la orina de los
precursores, el acido delta aminolevulinico ALA y el porfobilindgeno, (en
esta etapa, los niveles de las porfirinas urinarias resultan inutiles). Si los
precursores son normales, no se trata de una crisis de porfiria aguda y hay
gue buscar otra etiologia. Si los precursores son muy elevados, se trata
con certeza de una crisis aguda de porfiria. Si no, hay que enviar una
muestra de orina por correo expreso al centro de referencia (direccién mas
abajo). El diagné6stico de crisis aguda de porfiria impone la
hospitalizacion del paciente con urgencia.

o Evaluar la gravedad:
m [ntensidad del sindrome doloroso abdominal

s Complicaciones neuroldgicas (a buscar inicialmente y a volver a evaluar
cada dos dias)

= Complicaciones hidroelectroliticas (ionograma en busca de una
hiponatremia tipo SIADH)

o  Explorar de urgencia:

s Eliminar los factores desencadenantes: alcohol, estr6genos,
medicamentos porfirinogénicos (listados en www.porphyria-europe.com y
www.drugs-porphyria.org), régimen hipocalérico, desnutricién, sindrome
inflamatorio, infeccién intercurrente, shocks emocionales, antecedentes
familiares que evoquen una crisis de porfiria, etc.
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. Medidas terapéuticas inmediatas

La crisis aguda de porfiria es una urgencia médica metabdlica que debe atenderse en
un medio hospitalario que disponga de un servicio de reanimacion médica. Una vez
evocado el diagnéstico y sin esperar el resultado de los niveles de ALA y de PBG en
orina, conviene implementar en urgencias el tratamiento sintomatico para evitar que
ocurran complicaciones neurolégicas.

o  Tratamiento sintomatico:

Buscar y eliminar las causas desencadenantes

Combatir el dolor: Analgésico morfinico (Morfina®: 1 inyeccion subcutanea
cada 4 horas hasta la sedacién del dolor)

Combatir la ansiedad: Neuroléptico sedativo clorpromazina: 50-100
mg/24h o ciamemagzina: 100/200 mg/24h)

En caso de vomitos: antagonista de los receptores 5HT3 de tipo
ondansetrén, Zophren®: 1 ampolla 8mg en IV lento

Instaurar un aporte glucidico importante: (300 a 400 g/24 horas) de glucosa
en perfusion bajo control estricto del ionograma sanguineo (cuidado con
los aportes en NaCl y K)

o  Tratamiento etiopatogénico:

Reservar para las crisis de porfiria aguda probadas biol6gicamente por un
elevacion clara de los precursores urinarios (ALA x 10 y PBG x 50 con
respecto a la norma). Puede ser iniciado en urgencias o en un servicio
“puerta”.

Administrar el hemo-arginato (Normosang®) 3-4 mg/kg/d durante 4 dias en
perfusiones intravenosas. El objetivo de este tratamiento es restaurar el
grupo de hemo intracelular. Este tratamiento permite lograr una mejora
espectacular en 48 a 72 horas, tanto en el aspecto clinico como biolégico.
La eficacia del hemo-arginato es mucho mas importante cuando se utiliza
en forma precoz y cuando la duraciobn media de hospitalizacion es de 4
dias; en cambio, en caso de complicaciones neuroldgicas, su eficacia es
mucho mas incierta y la hospitalizacion mucho mas larga.

Contactar con un centro de referencia.

o La crisis aguda de porfiria a menudo es precipitada por el alcohol y la
administracién de medicamentos que necesitan para ser metabolizados una
induccion hepética de ciertos citocromos P450 (barbitlricos, sulfamidas, estrégeno-
progestativos, etc.).

o Ellistado de los medicamentos autorizados, los inciertos y los contraindicados
esta disponible en www.porphyria-europe.com y www.drugs-porphyria.org.

Cuando un paciente porfirico debe someterse a una intervencién, es preferible que el anestesista se
ponga en contacto un centro de referencia.

. Porfirias cutaneas hepaticas bullosas (IPC, PV y CH)
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o Anestesia peridural / raquidea: Bupivacaina (Mercaine®) autorizada

o Anestesia general: En todos los casos, el médico anestesista debe ponerse en
contacto con un centro de referencia.

o Anestesia cutanea superficial: Bupivacaina (Marcaine®) y crema EMLA®
autorizadas.

o Anestesia dental: El uso de la articaina con adrenalina (Ubistésin®) esta autorizado
para el portador sano o el paciente de mejoria prolongada. Se realizara un control
urinario al dia siguiente de la intervencién enviando la muestra de la primera orina de
la mafiana al centro de referencia. En cambio, para un paciente crénico (crisis
agudas recurrentes), es conveniente consultar a un médico del centro.

Al detectar la enfermedad se debe informar y sensibilizar a la familia, y brindarles la
direccion del centro de referencia que el paciente y su familia es preferible que
consulten al menos una vez.

Pese a los pocos datos en la literatura, al tratarse de una patologia metabdlica hepética a
veces asociada a una insuficiencia renal moderada, no parece légico, por una cuestion de
criterio, proponer un higado o un rifién porfirico a un potencial receptor.

Clinico Provincial de Barcelona, C. Villarroel, 170, 08036 Barcelona.
o  Dra Carmen Herrero Mateu, cherrero@medicina.ub.es, +34 932275400 ext. 2619
o  Dr Jordi To-Figueras, jtofigue@medicina.ub.es, +34 932275400 ext. 2221,5419

Laboratorio de Porfirias - Centro de Investigacion Hospital Universitario 12 de Octubre —
Avda de Cordoba s.n. 28041 Madrid

o Integrantes:
m  Prof. Rafael Enriquez de Salamanca Lorente (responsable clinico)
= Dr. Antonio Fontanellas Romé
= Lda. Maria Garcia Bravo
= Dr. Manuel Méndez Alba
= Dra. Maria José Moran Jiménez
= Dra. Maria de la Cruz Mufioz Rivero
o Tfno: +34 91 390 85 45/ +34 91 390 87 68
o email:
= salamanca@med.ucm.es

= enriqguez@hl2o.es
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Estas recomendaciones han sido elaboradas con la colaboracion del Profesor Jean-Charles
DEYBACH y del Doctor Hervé PUY - Centro de referencia de porfirias (Centre frangais des
porphyries - Service de Biochimie et Génétique moléculaire Hbpital Louis Mourier) y de los Doctores
Gilles Bagou y Gaéle Comte - SAMU-69 Lyon

Fecha de elaboracién: 10 de julio 2007.

Estas recomendaciones han sido traducidas gracias al apoyo financiero de Alexion. .
ALEXION
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